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 Streszczenie
Badania cytogenetyczne płodów pochodzących z poronień sporadycznych świadczą o tym, iż aż 50-70% 
tych płodów ma nieprawidłowy kariotyp. Najczęstszymi nieprawidłowościami genetycznymi są aberracje liczby 
chromosomów, w dalszej kolejności aberracje struktury oraz bardzo rzadko mozaikowość chromosomowa. 
Cel pracy: Celem pracy była próba odpowiedzi na pytanie: czy istnieje różnica w częstości występowania aberracji 
chromosomowych w materiale z poronienia wśród kobiet z nawracającymi poronieniami w porównaniu do pacjentek, 
u których do poronienia dochodzi po raz pierwszy.
Materiał i metoda: Materiał stanowiło 129 kosmówek z poronień samoistnych od 128 kobiet. Do oznaczenia 
kariotypu wykorzystano metodę fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ. 
Wyniki: Uzyskano 120 wyników cytogenetycznych w tym 45 (37,5%) nieprawidłowych. Najczęstszą aberracją 
chromosomową była trisomia, następnie triploidia i monosomia chromosomu X. W grupie 59 kosmówek 
pochodzących z pierwszego poronienia znaleziono 25 aberracji chromosomowych, z których równie często 
stwierdzano triploidię jak i trisomię. Z 61 kosmówek pochodzących z kolejnych poronień, 20 wykazywało 
nieprawidłowości chromosomowe. 
Wnioski: Stwierdzenie mniejszego odsetka aberracji chromosomowych w materiale z kolejnego poronienia w 
porównaniu do pierwszego, pozwala wnioskować, że poronienia nawracające są głównie uwarunkowane innymi, 
niż aberracje chromosomów zarodka, przyczynami. Wyniki badań cytogenetycznych poronionych kosmówek 
potwierdzają, że większość aberracji chromosomowych zarodków powstaje de novo.
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więcej	maleją	do	23-51%	[1,	5,	6].	Według	European Society of 
Human Reproduction and Embryology (ESHRE)	już	dwa	poro-
nienia	powyżej	12	tygodnia	ciąży	i	trzy	poniżej	12	tygodnia	ciąży	
określa	się	mianem	poronień	nawracających	[4].
Pierwsze	 badania	 cytogenetyczne	 materiału	 pochodzą-
cego	 z	 poronienia	 zostały	 wykonane	 w	 1961	 przez	 Penrosa	
i	 Delhanty’ego;	 rozpoznano	 triploidię,	 czyli	 potrojenie	 haploi-
dalnej	 liczby	 chromosomów	 [7].	 Jednak	 związek	między	 aber-
racjami	chromosomowymi	w	materiale	z	poronienia	a	przyczyną	




widłowości	 kariotypu.	Niektóre	 aberracje	wykryte	w	 kosmów-
kach	nie	były	znane	wśród	dzieci	żywo	urodzonych	np.	aberracja	
chromosomu	16	pary.	





W	badaniu	 opublikowanym	przez	Hassolda	 i	wsp.,	 najczęściej	
występowała	trisomia	16	pary,	a	w	następnej	kolejności	trisomia	







tury	 chromosomów	 zarodka	 powstała	 podczas	 jego	 tworzenia,	

















różnica	w	 częstości	występowania	 aberracji	 chromosomowych	






Examination of fetal tissue from spontaneous miscarriages shows that 50-70% of them were caused by abnormal 
karyotype. The most frequent genetic abnormalities include abnormal number of chromosomes, aberration of 
chromosomes structure and chromosome mosaic anomalies.
Objective: the aim of the study was to find out whether there is any difference in the frequency of chromosomal 
aberrations in patients who miscarried for the first time comparing to patients with recurrent miscarriages. 
Material and methods: Examination was performed on 129 miscarriage material samples from 128 women. 
Fluorescent hybridization in-situ (FISH) was used for genetic examination. 
Results: We received 120 results in which 45 (37,5%) were abnormal. The most frequent chromosomal aberration 
was trisomy, followed by triploidy and monosomy of chromosome X. Among 59 samples from first miscarriage we 
found 25 abnormal karyotypes. In the 61 samples from the second, third and the next miscarriages we found 20 
chromosomal abnormalities.
Conclusions: Frequency of chromosomal aberrations in the tissue from the first miscarriage is significantly higher 
than in samples from second or following miscarriages, which means that genetic factors are less likely to induce 
recurrent miscarriages. Genetic results confirm that most chromosomal abnormalities arise de-novo.
 Key words: chromosomal aberration / miscarriage / chorion / 
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Materiał
Świeże	kosmówki	pozyskano	od	128	kobiet	(w	jednym	przy-





















i	 śluzu.	Etap	 ten	 przeprowadzany	 był	 przy	 użyciu	mikroskopu	
odwróconego	(inwertoskopu).	Inkubacja	prowadzona	była	przez	









in situ – FISH	 została	 przeprowadzona	 diagnostyka	 cytogene-

















Spośród	 129	 kosmówek	 pochodzących	 ze	 128	 poronień	
samoistnych	(w	 jednym	przypadku	ciąża	bliźniacza)	 i	zakwali-
fikowanych	do	badań	genetycznych	uzyskano	120	(93,0%)	wy-
ników	 cytogenetycznych	w	 tym	 45	 (37,5%)	 nieprawidłowych.	
(Tabela	 I).	Najczęstszą	 aberracją	 chromosomową	była	 trisomia	
(42,2%),	następnie	triploidia	(33,3%)	i	monosomia	chromosomu	
X	(20,0%).
W	 tabeli	 II	 przedstawiono	 wybrane	 aberracje	 chromoso-




pochodził	 z	 pierwszej	 ciąży.	W	25	 (42,4%)	 kosmówkach	 z	 tej	




piąty).	 W	 tej	 grupie	 w	 20	 (32,8%)	 kosmówkach	 stwierdzo-
no	 aberracje	 chromosomowe,	 a	 więc	 mniej	 niż	 wśród	 kobiet	
Tabela I. Ogólna charakterystyka badanych kosmówek.  
Tabela II. Wybrane aberracje chromosomowe w kosmówkach z uwzględnieniem tygodnia ciąży, w którym nastąpiło poronienie, liczby poronień i wieku matki.  
©  P o l s k i e  T o w a r z y s t w o  G i n e k o l o g i c z n e 899
P R A C E  O R Y G I N A L N E
  p o ∏ o˝ni c two 
Kwinecka-Dmitriew B, et al. 








mówkach	 pochodzących	 od	 kobiet,	 które	 roniły	 po	 raz	 trzeci	
(47,0%).	Na	drugim	miejscu	pod	względem	częstości	występo-





nia	 równie	 często	 stwierdzono	 triploidię	 jak	 i	 trisomię,	w	kos-
mówkach	z	drugiego	i	trzeciego	poronienia	przeważała	trisomia.
Aberracje chromosomowe kosmówek w odniesieniu do 




Większość	 kosmówek	 (59,2%)	 pochodziła	 z	 ciąż	 poronio-
nych	do	10	tygodnia	ciąży	włącznie,	pozostałe	(40,8%)	z	poro-
nień	między	10+1	a	20	tygodniem	ciąży.	W	kosmówkach	z	póź-
nych	 poronień	 znaleziono	 wyższy	 odsetek	 nieprawidłowych	
kariotypów	niż	w	kosmówkach	z	poronień	do	10	tygodnia,	od-



























Aberracje chromosomowe zarodków a kariotyp rodziców
U	14	spośród	45	par,	u	których	w	badaniu	kosmówek	stwier-
dzono	 aberrację	 chromosomową,	 znany	był	 kariotyp	 rodziców.	
Tylko	jedna	kobieta	była	nosicielem	mozaikowości	chromosomu	
X.	W	materiale	z	poronienia	rozpoznano	trisomię	chromosomu	




Tabela III. Porównanie wyników cytogenetycznych kosmówek z pierwszego  
i kolejnego poronienia.  
Tabela IV. Częstość występowania nieprawidłowych kariotypów w kosmówkach w zależności od liczby uprzednich poronień, czasu ciąży w jakim nastąpiło poronienie  
oraz wieku matki.  
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samej	 aberracji	 jak	 rodzic,	 albo	 będzie	miał	 niezrównoważoną	
ilość	materiału	 genetycznego.	 Stąd	można	wnioskować,	 iż	 nie	
wszystkie	 zarodki,	 których	 jeden	 z	 rodziców	 jest	 nosicielem	
aberracji,	 zostaną	 poronione	 z	 powodu	 aberracji	 chromosomo-





lejnym	 poronieniu	 [10].	 Natomiast	 według	 Stephenson	 i	 wsp.	
badaniom	genetycznym	należy	poddać	wszystkie	zarodki	matek	









kosmówki	 pochodzące	 zarówno	 od	 kobiet,	 które	 roniły	 po	 raz	
pierwszy	 jak	 i	 od	 kobiet,	 które	 doświadczały	 kolejnego	 poro-
nienia.	W	kosmówkach	pochodzących	z	pierwszego	poronienia	
odsetek	 aberracji	 chromosomowych	wynosił	 42,4%,	 natomiast	
w	 grupie	 kosmówek	 z	 kolejnych	 poronień	 (drugiego,	 trzecie-
go,	czwartego,	piątego)	odsetek	aberracji	chromosomowych	był	





































Tabela V. Wyniki badania cytogenetycznego kosmówek w odniesieniu do wieku 
ciążowego, w którym nastąpiło poronienie.  
Tabela VI. Częstość występowania nieprawidłowych wyników badań cytogenetycznych kosmówek w poszczególnych grupach wiekowych pacjenteki.  
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czy	 fakt,	 że	 genetyczne	 badanie	 poronionej	 kosmówki	 zostało	
przesunięte	w	zaleceniach	amerykańskich	autorów	z	puli	badań	










potwierdzają,	 że	większość	 aberracji	 chromosomowych	
zarodków	powstaje	de novo.
Praca została zrealizowana w ramach KBN nr N407 105 
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